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Resumen

Objetivos: Los trastornos de la biogénesis del peroxisoma son un espectro de enfermedades del
neurodesarrollo con bajaincidenciay fenotipo variable. Presentamos el caso de un paciente con encefal opatia
epilépticay del neurodesarrollo secundaria aleucodistrofia por delecion deletérea en gen PEX 11-beta, con
unaepilepsiarefractaria.

Material y métodos: Varén de 32 afios, presenta discapacidad intelectual (con retraso del desarrollo
psicomotor), polineuropatia axonal sensitivo-motora, hipoacusia neurosensoria y cataratas congénitas. El
debut de epilepsiafue alos 11 afios, hasta entonces independiente para sus actividades. Desde ese momento
presenta una inestabilidad progresivay episodios de desconexion que fueron aumentando en frecuencia e
intensidad. Actual mente presenta crisis pluricotidianas: ausencias mioclonicasy crisis tonicas con caida,
precisando silla de ruedas. En la exploracién destaca baja estatura, escaso cabello, marcha equina, debilidad
distal einestabilidad. Se realiz6 un estudio diagndstico extenso incluyendo monitorizacion video-EEG, RM
craneal, electromiografia, electroneurografia, metabdlico y genético (exoma en trio).

Resultados: El paciente fue diagnosticado de una encefal opatia epilépticay del neurodesarrollo secundaria a
leucodistrofia por delecion deletérea en gen PEX 11-beta, con herencia autosomica recesiva. La epilepsia que
presenta es refractariaa > 18 medicamentos anticrisis, dieta cetogénica, inmunoglobulinasy estimulador del
nervio vago. Durante afios ha permanecido en tratamiento con &cido valproico. Trasrevision delaliteratura
el paciente fue tratado con &cido calico.

Conclusion: Presentamos €l caso de un paciente adulto afecto de una enfermedad huérfana, cuyo diagndstico
y tratamiento han supuesto un desafio desde el comienzo. Los diagnésticos de precision son necesarios para
poder ofrecer una medicina personalizada.
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